




Stwardnienie guzowate — opis przypadku
Tuberous sclerosis complex — case study
StreSzczenie
Stwardnienie guzowate (choroba Bourneville’a-Pringle’a, tuberous sclerosis complex [TSC]) 
jest chorobą należącą do grupy fakomatoz (chorób nerwowo-skórnych). Charakteryzuje się 
występowaniem licznych, łagodnych guzów o charakterze hamartoma (skóra, mózg, serce, 
płuca, nerki, wątroba), a także sporadycznie nowotworów złośliwych. Dziedziczy się w sposób 
autosomalny dominujący lub może być skutkiem mutacji de novo. Stwardnienie guzowate może 
być spowodowane mutacją w jednym z dwóch genów — TSC1 i TSC2. Gen TSC1 jest umiejsco-
wiony na długim ramieniu chromosomu 9 (9q34), odpowiada za kodowanie hamar tyny, białka 
o ciężarze cząsteczkowym 130 kDa. Gen TSC2 znajduje się na długim ramieniu chromosomu 
16 (16p13.3) i odpowiada za wytwarzanie tuberyny, białka o ciężarze cząsteczkowym 180 kDa. 
Celem pracy jest przedstawienie przypadku klinicznego pacjenta ze stwardnieniem guzowatym.
(Forum Zaburzeń Metabolicznych 2018, tom 9, nr 4, 160–167)
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AbStrAct
Tuberous sclerosis complex (TSC, also known as Bournville-Pringle syndrome) is a phakoma-
tosis, which is characterized by lesions affecting the skin, the central nervous system, eyes and 
internal organs. It is inherited autosomally dominant or it can be the result of a de novo mutation. 
TSC is caused by mutations of the TSC1 gene (on chromosome 9q34), which encodes hamartin, 
or TSC2 gene (on chromosome 16p13.3), which encodes tuberin. The main aim of the following 
thesis is presenting a clinical case of a patient suffering from tuberous sclerosis complex.
(Forum Zaburzeń Metabolicznych 2018, tom 9, nr 4, 160–167)
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S t w a r d n i e n i e  g u z o w a t e  ( c h o r o b a 
Bourneville’a-Pringle’a, tuberous sclero-
sis complex [TSC]) jest chorobą należącą 
do grupy fakomatoz (chorób nerwowo-
skórnych). Występuje z częstością około 
1:6000–1:10000 [1, 2]. Dziedziczy się w spo-
sób autosomalny dominujący ze zmienną 
ekspresją, co oznacza, że możliwość prze-
kazania choroby na potomstwo przez oso-
bę chorą wynosi 50%. Około 60–70% przy-
padków jest spowodowane przez mutacje de 
novo, czyli dziecko jest pierwszym chorym 
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w rodzinie. Około 30% stanowią przypadki 
rodzinne.
Choroba charakteryzuje się występowa-
niem licznych, łagodnych guzów o charak-
terze hamartoma (skóra, mózg, serce, płuca, 
nerki, wątroba), a także sporadycznie no-
wotworów złośliwych [3].
Stwardnienie guzowate może być spowo-
dowane mutacją w jednym z dwóch genów 
— TSC1 i TSC2. Gen TSC1 jest umiejsco-
wiony na długim ramieniu chromosomu 9 
(9q34), odpowiada za kodowanie hamarty-
ny, białka o ciężarze cząsteczkowym 130k 
Da [4, 5]. Gen TSC2 znajduje się na dłu-
gim ramieniu chromosomu 16 (16p13.3) 
i odpowiada za wytwarzanie tuberyny, 
białka o ciężarze cząsteczkowym 180 kDa 
[5, 6]. Obecnie oba geny zalicza się do ge-
nów supresorowych nowotworów. Osoby 
z mutacją TSC2 charakteryzują się cięż-
szym przebiegiem choroby: wcześniejszym 
ujawnianiem oraz większym stopniem za-
awansowania zmian [7]. Rokowanie jest 
poważne, około 25% osób umiera przed 
ukończeniem 10. roku życia, z kolei 75% 
umiera przed 25. rokiem życia [8]. 
Stwardnienie guzowate może przebiegać 
pod postacią lekką, skąpoobjawową bądź 
ciężką. Jeszcze kilkanaście lat temu choro-
bę Bourneville’a-Pringle’a rozpoznawano 
na podstawie triady Vogta, w skład której 
wchodzą: upośledzenie umysłowe, padacz-
ka oraz zmiany na twarzy określane jako 
znamię Pringle’a. Wyniki licznych badań 
pokazują jednak, że te objawy występują 
tylko u 29% chorych, podczas gdy u 6% nie 
wykrywa się żadnego z nich [9, 10]. W 1998 
roku opracowano kryteria diagnostycz-
ne rozpoznania stwardnienia guzowate-
go według Roach [10], obejmujące około 
20 różnych objawów. Obowiązujące obecnie 
zasady rozpoznawania stwardnienia guzo-
watego zawierają jako osobne kryterium, 
wystarczające do postawienia rozpoznania, 
występowanie mutacji w genach TSC1 lub 
TSC2 [11] (tab. 1).
Objawy neurOlOgiczne
Występują u około 85% chorych, najczęś-
ciej pod postacią padaczki (60–90% pa-
cjentów), upośledzenia umysłowego (50% 
pacjentów) czy też zaburzeń zachowania. 
Tabela 1. Kryteria diagnostyczne stwardnienia guzowatego 2012 [11]
Table 1. Diagnostic criteria for tuberous sclerosis complex 2012 [11]
Kryteria genetyczne 
Obecność patogennej mutacji w genach TSC1 lub TSC2
Kryteria kliniczne
Kryteria duże Kryteria małe
1. Angiofibroma (≥ 3) lub płaskie włókniaki okolicy czoła
2. Plamy bezbarwne (≥ 3; ≥ 5 mm średnicy)
3. Skóra szagrynowa
4. Mnogie hamartoma siatkówki
5. Guzki korowe mózgu
6. Guzki okołokomorowe, podwyściółkowe mózgu (SENs)





1. Zmiany skórne typu confetti
2. Mnogie ubytki szkliwa (> 3)
3. Włókniaki jamy ustnej (≥ 2)
4. Zmiany achromatyczne  
w siatkówce 
5. Mnogie torbiele nerek
6. Hamartoma w lokalizacji  
pozanerkowej
Rozpoznanie pewne — dwa duże lub jedno duże i dwa małe kryteria diagnostyczne





W badaniach obrazowych — tomografia 
komputerowa (TK) czy rezonans magne-
tyczny (MR, magnetic resonance) można 
zaobserwować: guzki korowe, podwyś-
ciółkowe guzki okołokomorowe (SENs), 
podwyściółkowe gwiaździaki olbrzymioko-
mórkowe (SEGA, subependymal giant cell 
astrocytoma) czy nieprawidłowości istoty 
białej [12]. 
Guzki korowe nie przekształcają się w no-
wotwory złośliwe; jednak ich umiejscowie-
nie i dynamika wzrostu mogą prowadzić do 
wystąpienia objawów neurologicznych [13]. 
Pojawienie się guzków w okolicy ciemie-
niowo-potylicznej prowadzi do wystąpienia 
cięższych postaci upośledzenia umysłowego 
czy częstszych napadów padaczkowych. 
Podwyściółkowe guzki okołokomorowe po-
wstają w życiu płodowym. Charakteryzują 
się dużą dynamiką rozwojową, mogą prze-
kształcać się w łagodne guzy typu SEGA. 
Umiejscawiają się najczęściej w okolicy ot-
woru Monroe’go, co prowadzi do zaburzeń 
w przepływie płynu mózgowo-rdzeniowego, 
wodogłowia i wzrostu ciśnienia śródmóz-
gowego. 
Napady padaczkowe rozpoczynają się 
zazwyczaj w wieku kilku miesięcy i wy-
stępują pod postacią napadów częściowo 
złożonych, uogólnionych toniczno-klo-
nicznych, mioklonicznych i zgięciowych. 
Napady często są liczne i oporne na le-
czenie. 
Upośledzenie umysłowe waha się od lek-
kiego do ciężkiego. Do rozwoju ciężkich 
postaci upośledzenie umysłowego predys-
ponuje wczesne wystąpienie lekoopornej 
padaczki, mutacja TSC2 oraz większa liczba 
i lokalizacja guzków korowych [14]. Dzie-
ci z normą intelektualną stanowią grupę 
ryzyka problemów z zachowaniem, nauką 
czy wystąpieniem deficytów neuropsycho-
logicznych. 
Rozpoznaje się również ograniczone zabu-
rzenia osobowości, schizofrenię, autyzm, 
trudności szkolne czy życiowe.
Objawy Skórne 
Objawy skórne pojawiają się u 96% chorych [10]. 
Najczęstszymi zmianami są znamiona bez-
barwne, zazwyczaj na kończynach oraz na 
tułowiu. Mogą one występować fizjologicz-
nie u 0,4–0,8% noworodków [15]. Dzięki 
lampie Wooda można lepiej uwidocznić 
znamiona. W znamionach tych występu-
je mniejsza zawartość melaniny przy pra-
widłowej zawartości melanocytów [16]. 
U pacjentów ze stwardnieniem guzowatym 
mogą również wystąpić znamiona bezbar-
wne typu „confetti”, występują najczęściej 
na wyprostnych powierzchniach przed-
ramion i podudzi pod postacią drobnych 
plamek wielkości 2–3 mm. 
Angiofibroma twarzy ujawniają się oko-
ło 2. roku życia i stają się widoczne wraz 
z wiekiem, co może z czasem być przyczyną 
niskiej samooceny [16]. Czerwone lub ró-
żowe guzki są zlokalizowane symetrycznie 
na nosie i przyśrodkowej części policzków.
Płaskie włókniaki okolicy czołowej wystę-
pują w starszych grupach wiekowych, u oko-
ło 18,9–36%. 
Guzki Koenena, czyli włókniaki okołopa-
znokciowe pojawiają się w starszym wieku, 
stwierdza się je u 88% chorych powyżej 
30. roku życia — częściej na palcach stóp 
niż rąk. 
Skóra szagrynowa (Shagreen patches), czyli 
bliznowato zmieniona, jest jednym z naj-
bardziej charakterystycznych objawów, naj-
częściej umiejscowionym w okolicy lędźwio-
wej. Liczba i wielkość tych zmian skórnych 
rosną wraz z wiekiem. 
Objawy kardiologiczne 
Rhabdomyoma serca jest najwcześniej wykry-
waną zmianą w stwardnieniu guzowatym [17]. 
Można je zdiagnozować już w życiu płodo-
wym (22. tydzień). Najczęściej są bezobja-
wowe, jednak w niektórych przypadkach 
prowadzą do zaburzeń rytmu serca, obrzę-
ku płodu czy obumarcia płodu. U części 
płodów, w których stwierdza się guzy serca, 
vv W badaniach 
obrazowych TK, MR, 
można zaobserwować: 
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vv Angiomyolipoma oraz 
torbiele to najczęstsze 
zmiany w nerkach — 
występują z częstością 
70–90% cc
wykonuje się prenatalnie MR mózgu [18]. 
Po postawieniu diagnozy stwardnienia gu-
zowatego, kobietę w ciąży można skierować 
do ośrodka referencyjnego w celu odbycia 
porodu. Aż u 80–91% dzieci poniżej 2. 
roku życia stwierdza się rhabdomyoma [16]. 
Opisywane w tej chorobie guzy serca wy-
kazują tendencję do zmniejszenia się wraz 
z wiekiem. Zaobserwowano wzrost guzów 
u dziewczynek w okresie dojrzewania, co 
może świadczyć o wpływie estrogenów na 
zwiększenie masy guzów [19]. 
U 9–12,5% pacjentów stwierdza się zabu-
rzenia rytmu i przewodzenia, najczęściej 
pod postacią zespołu Wolffa-Parkinsona-
-White’a. Powikłania kardiologiczne są 
najczęstszą przyczyną zgonów w pierwszych 
latach życia u osób z chorobą Bourneville’a-
-Pringle’a.
Objawy nerkOwe
Angiomyolipoma (AML) oraz torbiele to 
najczęstsze zmiany w nerkach — występu-
ją z częstością 70–90% [20]. Powikłania 
ze strony układu moczowego są rzadkie 
— najczęściej bóle brzucha, krwinkomocz 
oraz krwiomocz. Najczęstszym powikła-
niem nerkowym jest krwawienie z guza, 
zwłaszcza gdy jego wielkość przekracza 4 
cm. Torbiele nerek pojawiają się wcześniej 
niż AML. U 2–3% pacjentów stwierdza się 
współistnienie wielotorbielowatości nerek 
(mutacja genu PKD1). Nasilone zmiany 
mogą prowadzić do zniszczenia miąższu 
nerek i rozwoju ich niewydolności. Rak 
jasnokomórkowy nerki występuje z częstoś-
cią 2,5–4% przypadków [19]. Powikłania 
nerkowe są najczęstszą przyczyną zgonów 
wśród pacjentów powyżej 30. roku życia.
Objawy OkuliSTyczne
Za pomocą angiografii fluoresceinowej 
stwierdza się najczęściej gwiaździaki siat-
kówki [21]. W ciężkich przypadkach, kiedy 
ma miejsce zniszczenie plamki żółtej czy 
też krwawienie do ciałka szklistego, docho-




stępuje najczęściej u kobiet. Dochodzi do 
powstania torbieli w tkance płucnej, co 
prowadzi do wystąpienia samoistnej odmy 
opłucnowej, duszności, krwioplucia czy bólu 
w klatce piersiowej [22]. Zaobserwowano, 
że kobiety z LAM częściej pobierały środki 
antykoncepcyjne, co sugeruje wpływ hor-
monów żeńskich na powyższe zmiany [23]. 
W stwardnieniu guzowatym opisuje się 
również występowanie wieloogniskowego 
przerostu mikroguzkowego pneumocytów 
(MPH, multifocal micronodular pneumocyte 
hyperplasia). 
Oba opisywane wyżej zjawiska (AML 
i LAM) są zaliczane do grupy chorób no-
wotworowych wywodzących się z okołona-
czyniowych komórek nabłonkowych (PEC, 
perivascular epithelioid cells) [24].
OpiS przypadku
Trzydziestoczteroletni mężczyzna został 
przyjęty do Kliniki Chorób Wewnętrznych, 
Zaburzeń Metabolicznych i Nadciśnienia 
Tętniczego w Poznaniu w celu diagnostyki 
i leczenia zaburzeń lipidowych oraz diag-
nostyki przyczyn podwyższonej aktywności 
transaminaz wątrobowych. 
W dzieciństwie nie stwierdzano istotnych 
problemów zdrowotnych. Pacjent był ho-
spitalizowany w 2003 roku (w wieku 24 
lat) w Instytucie Kardiologii w Poznaniu 
z powodu zapalenia mięśnia sercowego. 
W wykonanym kilkakrotnie ECHO serca na 
początku hospitalizacji oceniono wymiary 
jam i ścian serca: PK — 24 mm, LK — 45 
mm, LP — 37 mm, PMK — 12 mm, tylna 
ściana LK — 12 mm, Ao — 32 mm; zastawki 
morfologicznie i czynnościowo w normie; 
hipokineza ściany dolnej; EF — 60%, bez 
płynu w worku osierdziowym. W bada-





wieńcowe angiograficznie bez zmian. Ko-
lejne badania ECHO serca wskazywały 
na poprawę — obraz w granicach normy. 
W wykonanym wówczas USG jamy brzusz-
nej — w prawym płacie wątroby uwidocz-
niono kilka rozsianych (zlokalizowanych 
głównie podprzeponowo) okrągłych, hi-
perechogennych stref (największa o śred-
nicy około 15 mm) — najprawdopodobniej 
odpowiadających naczyniakom. Pęcherzyk 
żółciowy ultrasonograficznie był niepowięk-
szony, o prawidłowej ścianie, nie zawierał 
złogów kamiczych, w jego świetle było wi-
docznych kilka (położonych przyściennie) 
hiperechogennych struktur (największa 
o wymiarze 3–4 mm) — najprawdopodob-
niej odpowiadających polipom. W badaniu 
USG opisano nerki prawidłowej wielkości 
(obie o długości około 11,5 cm), bez cech 
zastoju i ech złogów powyżej 3–4 mm, w czę-
ści środkowej prawej nerki była widoczna 
okrągła, hipoechogenna strefa o średnicy 
około 15 mm — najprawdopodobniej od-
powiadająca torbieli miąższu, w części dol-
nej śledziony (przywnękowo) stwierdzono 
owalną, hipoechogenną zmianę ogniskową 
o wymiarze maksymalnym około 35 mm. 
W wieku 34 lat pacjent zgłosił się na szpi-
talny oddział ratunkowy z powodu trwają-
cego od trzech tygodni bólu głowy, z jed-
norazowym incydentem wymiotów. W wy-
konanej tomografii komputerowej (KT) 
głowy wykonanej przy przyjęciu opisano: 
„W komorze bocznej prawej w obrębie rogu 
czołowego hiperdensyjny guzek o średnicy 
13 mm ulegający umiarkowanemu, niejed-
norodnemu wzmocnieniu kontrastowemu 
z licznymi drobnymi zwapnieniami. Podob-
ny guzek w komorze bocznej lewej w rogu 
czołowym i części środkowej o średnicy 
15 mm całkowicie zwapniały guzek o wy-
miarach 9 mm w rogu potylicznym komory 
bocznej prawej. Guzki mogą odpowiadać 
wyściółczakom (ewentualnie brodawcza-
kom — mniej prawdopodobne — brak wo-
dogłowia)”. Podczas diagnostyki na szpital-
nym oddziale ratunkowym w podstawowych 
badaniach laboratoryjnych nie wykazano 
istotnych odchyleń. Pacjenta przekazano na 
oddział neurologii (hospitalizacja na prze-
łomie października i listopada 2013 roku). 
W ramach dalszej diagnostyki wykonano 
u pacjenta następujące badania:
1.  USG jamy brzusznej: „[…] wątroba 
umiarkowanie powiększona, liczne 
hiperechogenne ogniska o średnicy 
o maksymalnej średnicy 13 mm, pęche-
rzyk żółciowy z drobnymi przyściennymi 
polipami. Śledziona powiększona o wy-
miarach 100 × 90 mm, z hipoechogen-
nym, litym guzem o średnicy 70 mm. 
Nerki prawidłowej wielkości, o zatar-
tych cechach zróżnicowania korowo-
-podkorowego, z licznymi torbielami 
o średnicy do 20 mm, w lewej dolnej 
części echa centralnego guzek typu An-
giomyolipoma 13 mm”.
2.  USG Doppler tętnic szyjnych i kręgo-
wych: bez istotnych odchyleń.
3.  MR głowy: „W obrębie obu rogów czoło-
wych komór bocznych, podwyściółkowo 
— do przodu od otworów Monroe’go 
widoczne są policykliczne zmiany 
o niejednorodnym sygnale w obrazach 
T2-zależnych, które ulegają istotnemu 
wzmocnieniu kontrastowemu. Wymia-
ry zmian: 17 × 9 mm po stronie pra-
wej oraz 15 × 13 mm po stronie lewej 
— cech obturacji otworów Monroe’go 
nie wykazano. Obraz zmian przemawia 
za gwiaździakiem podwyściółkowym 
olbrzymiokomórkowym do różnico-
wania z podwyściółkowym hamartoma. 
Dwa guzki o podobnym charakterze 
widoczne są w trzonie prawej komory 
bocznej — 6 mm oraz w rogu potylicz-
nym prawej komory bocznej 9 × 6 mm. 
Ponadto nadnamiotowo w korze mózgo-
wej widocznych jest około 10 obszarów 
podwyższonego sygnału w obrazach T2 
i FLAIR, które nie ulegają wzmocnieniu 
kontrastowemu — obraz MR może od-
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powiadać ogniskowej dysplazji korowej 
lub ogniskom niedokrwiennym (np. po 
przebiegu angiopatii). W przystrzałko-
wych partiach płata ciemieniowego le-
wego widoczna jamka opustoszeniowa 
o średnicy 7 mm otoczona strefą gliozy. 
Całość obszaru budzi podejrzenie fako-
matozy (stwardnienia guzowatego) — 
wskazane MR za 3–6 miesięcy”.
4.  ECHO serca: „PK — 30 mm, LK — 46 
mm, LP — 37 mm, PMK — 8 mm, tyl-
na ściana — 10 mm, Ao pierścień — 21 
mm, opuszka — 35 mm, część wstępują-
ca — 30 mm. W PK widoczna dodatkowa 
struktura o wzmożonej echogeniczno-
ści o wymiarach 19 × 15 mm, struktura 
w PK nieprawidłowa — najprawdopo-
dobniej skrzeplina”.
Następnie pacjenta przekazano na oddział 
wewnętrzny w celu dalszej diagnostyki 
zmiany w prawej komorze serca. W chwili 
przyjęcia stan ogólny oceniono jako dobry, 
osłuchowo nad polami płucnymi stwierdzo-
no szmer pęcherzykowy prawidłowy, rytm 
serca miarowy, 90/min, brzuch miękki, nie-
bolesny, kończyny dolne bez obrzęków.
W badaniach laboratoryjnych zwracała 
uwagę podwyższona aktywność enzymów 
wątrobowych (tab. 2).
Oznaczono HBS-Ag i anty-HCV: ujemne.
W ramach diagnostyki wykonano u chorego:
1.  MR serca: „PK — 28mm, PMK — 9 
mm, LK — 55mm, tylna ściana — 9 mm, 
LP — 40 mm, , Ao pierścień — 23 mm, 
opuszka — 34 mm, część wstępująca 
— 28 mm, LP — 28 cm2, PP — 26cm2, 
EF — 60% (N: 56–78), EDV — 201 ml 
(N: 77–195), ESV — 80 ml (N: 19–72). 
Kurczliwość ścian LK: prawidłowa. 
Ocena perfuzji metodą First Pass: nie 
stwierdzono zaburzeń perfuzji w ob-
szarze mięśnia sercowego. Ocena ży-
wotności metodą Late Enhancement: 
nie stwierdzono późnego wzmocnie-
nia pokontrastowego. Inne: skrzeplin 
w jamach serca nie uwidoczniono; 
w sekwencji STIR (short TI inversion 
recovery) — obrzęku mięśnia sercowe-
go nie uwidoczniono; wydatna beleczka 
mięśniowa w prawej komorze. Wnioski: 
patologicznych struktur w jamach serca 
nie uwidoczniono, mięsień sercowy ży-
wotny, prawidłowa funkcja skurczowa 
lewej i prawej komory”.
2.  TK jamy brzusznej: „Wątroba umiar-
kowanie powiększona w zakresie płata 
prawego, o prawidłowym współczyn-
niku pochłaniania. W całym miąższu 
rozsiane dość liczne hipodensyjne og-
niska o ujemnym współczynniku po-
chłaniania o charakterze lipoma i an-
giomyolipoma, największy w segmencie 
8 o wymiarze 14 mm. Pęcherzyk żół-
ciowy prawidłowy. Drogi żółciowe nie-
poszerzone. Trzustka niepowiększona, 
w okolicy wyrostka haczykowatego 
obrączkowate, obwodowo uwapnione 
ognisko o średnicy 8 mm, poza tym 
trzustka jednorodna, przewód Wirsun-
ga nieposzerzony. Śledziona umiarko-
wanie powiększona długości 130 mm, 
w pogrubiałej części przednio-dolnej 
niejednorodny lity guz o wymiarach 
78 × 87 mm na skanach opóźnionych 
Tabela 2. Wyniki badań laboratoryjnych 
Tabel 2. The laboratory findings 








zlewa się z pozostałym miąższem śle-
dziony, najprawdopodobniej guz typu 
hamartoma .  Obie nerki prawidło-
wej wielkości bez cech zastoju moczu 
i uwapnionych złogów. W obu nerkach 
liczne drobne torbiele i ogniska typu an-
giomyolipoma i hamartoma. Największy 
angiomyolipoma w dolnym biegunie ner-
ki prawej o wymiarach 30 mm. W nerce 
lewej w dolnym biegunie dość jednorod-
nie wzmacniający się guzek o wymia-
rach 25 mm prawdopodobnie również 
angiomyolipoma z mniejszą zawartoś-
cią tkanki tłuszczowej. Opisywane guzki 
w wątrobie, nerce i śledzionie są typowe 
dla stwardnienia guzowatego”.
Chorego skierowano do poradni genetycznej, 
w której w grudniu 2013 roku postawiono roz-
poznanie choroby Bourneville’a-Pringle’a.
Przy przyjęciu do Kliniki Chorób We-
wnętrznych, Zaburzeń Metabolicznych 
i Nadciśnienia Tętniczego stwierdzono: 
stan ogólny dobry, rytm serca miarowy, tony 
akcentowane prawidłowo, HR — 72/min, 
BP — 150/100 mm Hg, nad polami płuc-
nymi szmer pęcherzykowy prawidłowy, 
brzuch miękki, niebolesny, perystaltyka 
żywa, objawy otrzewnowe ujemne, na skó-
rze twarzy widoczne zmiany skórne o typie 
guzków Pringle’a, na czole widoczny włók-
niak płaski, na tułowiu widocznych kilka 
odbarwionych plam, dostrzegalne ubytki 
szkliwa zębowego.
W wynikach laboratoryjnych stwierdzono 
hiperlipidemię mieszaną oraz podwyższoną 
aktywność gamma-glutamylotranspeptydazy 
(GGTP). Wyniki przedstawiono w tabeli 3. 
Z uwagi na podwyższone parametry gospo-
darki lipidowej włączono u chorego leczenie 
atorwastatyną 40 mg 1 × 1 tabl. wieczorem. 
Dodatkowo u chorego zmodyfikowano le-
czenie hipotensyjne, dołączając telmisartan 
40 mg 1 × 1 tabl. rano (pacjent wcześniej 
pobierał tylko bisoprolol 2,5 mg 1 × 1 tabl. 
rano). Chorego wyedukowano w zakresie za-
sad diety niskocholesterolowej i skierowano 
do dalszego leczenia ambulatoryjnego.
kOmenTarz
Stwardnienie guzowate jest chorobą na-
leżącą do grupy tak zwanych fakomatoz. 
Choroba ma charakter wolno postępujący, 
zwykle ujawnia się w dzieciństwie. Z uwagi 
na zajęcie różnych narządów ciała, chorych 
należy objąć opieką wielospecjalistyczną 
(neurologiczną, nefrologiczną, kardiolo-
giczną czy okulistyczną). Niezbędna jest 
również diagnostyka członków rodziny, 
ponieważ ryzyko przekazania choroby na 
potomstwo przez osobę chorą wynosi 50%.
Tabela 3. Wyniki badań laboratoryjnych po przyjęciu do Kliniki Chorób Wewnętrznych, 
Zaburzeń Metabolicznych i Nadciśnienia Tętniczego
Table 3. The laboratory findings after admission to the Department of Internal Diseases, 
Metabolic Disorders and Arterial Hypertension
Badanie Norma 13.01.2014 20.01.2014
ALAT [U/L] < 45 27 33
ASPAT [U/L] < 35 17 15
GGTP [U/L] <55 73 64
Cholesterol całkowity [mmol/L] 3,6–5,2 8,54
Cholesterol frakcji LDL [mmol/L] < 3,6 6,64
Cholesterol frakcji HDL [mmol/L] > 1,0 1,04
Triglicerydy [mmol/L] 0–1,7 1,76
Kinaza kreatyninowa [U/L] 26–308 59
ALAT — aminotransferaza alaninowa; ASPAT — aminotransferaza asparaginianowa; GGTP — gamma-glutamylo-
transpeptydaza; LDL — lipoproteina niskiej gęstości; HDL — lipoproteina wysokiej gęstości
vv  Z uwagi na zajęcie 
różnych narządów 
ciała, chorych 
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